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DOWN SENDROMU’NDA NON-iNVAZIV TARAMA
TESTLERI
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Down sendromu, ilk kez 1866 yilinda J.L.H. Down tarafindan fenotipik olarak
tanimlanmig, 1959 yilinda Lejeune ve arkadaslar1 tarafindan Down sendromu ol-
gularinin, 21. otozomal kromozomun trizomisi sonucunda ortaya ¢iktig1 gosteril-
mistir (1,2). Siklig1 yaklasik olarak 730 canli dogumda bir olup, en yaygin kromo-
zom anomalisi ve kognitif disfonksiyonlarin en sik goriilen konjenital nedenidir.
Down sendromu hastalarinda, konjenital malformasyonlar, yapisal degisiklikler,
metabolik sorunlar ve ¢ocukluk ¢ag1 kanserleri gibi degisken saglik problemleri
daha sik goriilir (3-5).

Down sendromu, en yaygin kromozomal anomali olup beraberinde eslik eden
cok ¢esitli saglik sorunlar1 oldugu i¢in genetik tarama ve test protokollerinin ¢o-
gunun odagindadir (6). Prenatal tani ebeveynlere etkinlesmis fetiisiin dogumu
veya gebeligin sonlandirmasini planlamak igin firsat sunar. Down sendromu ta-
nimlandiktan kisa siire sonra taramasina yonelik testler ve kilavuzlar gelistirilmis-
tir. 1970’lerde ilk kez Amerikan Obstetrisyen ve Jinekologlar Birligi tarafindan, 35
yas ve iistii olarak tanimlanan, ileri anne yasina sahip tiim gebelere amniyosentez
veya koryon villus biyopsisi yapilmasi dnerilmistir. 2007den itibaren, Amerikan
Obstetrisyen ve Jinekologlar Birligi, yastan bagimsiz olarak tiim kadinlarin 20.
Gebelik haftasindan dnce anoploidi taramasi yaptirmasini 6nermektedir. Ayrica
herhangi bir yasta; pozitif tarama testi, ultrasonogrofide saptanan mevcut gebeli-
ge ait en az bir major veya iki minor yapisal bozukluk, nceki gebeliklere ait fetal
trizomi Oykiisi, gebede veya esinde kromozom bozuklugu olmasi kriterlerinden
bir veya daha fazlasini karsilayan gebelikleri anoploidi agisindan yiiksek riskli
olarak tanimlamistir ve amniyosentez veya koryon villus biyopsisinden herhangi
birinin tani testi yapilmasini 6nermektedir (7,8).

' Dr. Ogr.Uyesi, Actbadem Mehmet Ali Aydilar Universitesi, Acibadem Kayseri Hastanesi Kadin Hastalik-
lar1 ve Dogum Bolimii, Kayseri Tiirkiye, drmustafatas@yahoo.com

-9.-



Giincel Kadin Hastaliklart ve Dogum Calismalari 11

tarama testleri bunun ilk adimlaridir. Non-invaziv tarama testleri ile bu derleme
dahilinde incelenmis olmasa da diger yaygin anoploidiler olan trizomi 13 ve 18 ‘de
farkli sensitivite ve spesifite oranlari ile taranabilmektedir. Ayrica, gesitli sirketler
tarafindan piyasaya siiriilen bazi non-invaziv prenatal testler ile Turner sendro-
mu, Kleinfelter sendromu ve 47,XYY sendromu gibi seks kromozom anomalileri
i¢in de tarama yapma imkani saglanmistir. Baz1 firmalar tarafindan genel popii-
lasyonda, tekil gebeliklerde kullanilan non-invaziv prenatal testlere benzer olarak
cogul gebeliklerde kullanilabilecek maternal kanda fetal DNA tarama testleri ge-
listirilmistir. Yakin gelecekte non-invaziv prenatal testlerin mikrodelesyonlar ve
mikroduplikasyonlar da dahil olmak {izere, ¢cok sayida kromozomal anomalide
yaygin olarak kullanilmasi beklenmektedir.

Giiniimiizde teknolojik gelismeler 151g1nda, anne adaylarina sunulan prenatal
test secenekleri genislemistir. Hekimlerin teknolojik gelismelerle birlikte ortaya
¢ikan bu testleri ve olasi risk, fayda ve kisithliklar ile ilgili giincel literatiirii takip
ederek hastalarina yonettikleri tibbi durumlarla ilgili bilingli olarak karar verme-
lerini saglayacak danismanlik hizmetini eksiksiz olarak yerine getirmeleri gerek-
mektedir.
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